Et si c’etait un 

maladie rare 

I 


un defi pour I’Europe 


Les maladies rares : 

Elies touchent 6 a 8 % de la population europeenne, soit entre 27 et 36 millions de personnes. 
En reponse a la grande disparity dans I’acces aux soins des malades, I’Union europeenne a defini 
en 2008 une politique conformation et de cooperation autour des maladies rares, commune aux 
27 Etats membres. 


U n certain nombre de pays ont montre la voie, 
dans les annees 1990, menant au premier 
texte legislate europeen concernant les maladies 
rares, le Reglement du medicament orphelin du 
1 6 decembre 1 999. La Suede a cree les premiers 
centres d’expertise pour les maladies rares des 
1 990, puis un centre d’information et une base de 
donnees specifiques en 1 999 ; le Danemark a 
ouvert un centre d’information en 1990 puis des 
centres d’expertise en 2001 ; en 
Italie, un decret sur des maladies 
rares est entre en vigueur en 2001 ; 
en France, le portail d’information 
Orphanet a ete cree en 1 997 par la 
Direction generale de la sante et 
I’lnserm, suivi 5 ans plus tard du 
premier Plan national Maladies 
rares en Europe (2004). La Bulga- 
rie, la Grece, le Portugal et I’Espa- 
gne ont suivi le mouvement, elabo- 
rant leur plan national en meme 
temps que I’Union europeenne 
definissait sa politique dans ce 
domaine : via une communication 
de la Commission europeenne en 
novembre 2008 (« Les maladies 
rares, un defi pour I’Europe ») puis 
une recommandation du Conseil de 
I’Europe relative a une action dans 
le domaine des maladies rares 
(juin 2009). Adoptee en mars 201 1 , 
la directive europeenne relative aux 
droits des patients transfrontaliers en matiere de 
soins de sante vient confirmer le droit des patients 
europeens a beneficier des diagnostics et des trai- 
tements qui ne sont pas disponibles dans leur Etat 
membred’affiliation. 

Informer, repertories coordonner 

Le cadre politique a I’echelle europeenne etant de- 
sormais pose, Taction de la Direction generale de la 
sante et des consommateurs (DG Sanco) recouvre 
plusieurs aspects. Outil d’information de reference 


en Europe, le portail Orphanet (www.orpha.net) 
est finance par la Commission europeenne depuis 
2000 . « Disposer en un seul endroit de toutes les 
donnees disponibles sur les maladies rares et les 
medicaments orphelins, o’ est un re ve de medecin 
devenu realite », affirme sa fondatrice et directrice, 
le Dr Segolene Ayme. Disponible en six langues, le 
portail est consulte chaque jour par 20000 utilisa- 
teurs issusde 200 pays. 


Pour aider les Etats membres qui en sont encore 
depourvus a elaborer leur plan de lutte contre les 
maladies rares d’ici fin 2013, le projet Europlan a 
abouti a (’elaboration d’un guide facilitant la defi- 
nition, I’application et revaluation des mesures 
necessaires. Le plan frangais faisant, sous bien 
des aspects, figure d’exemple. 

En matiere de recherche, I’Europe soutient notam- 
ment le projet Eurocat, reseau pour la surveillance 
des anomalies congenitales qui couvre 1 ,7 million 
de naissances par an, via 38 registres dans 


21 pays ; ou encore le tout nouveau projet Epirare, 
visant a unifier les quelque 500 registres existants 
en Europe en une plate-forme commune sur les 
maladies rares... 

Par ailleurs, la Commission europeenne finance la 
creation et le fonctionnement de reseaux euro- 
peens de reference, reliant les centres d’expertise 
et les professionnels de plusieurs pays afin de par- 
tager les connaissances et de determiner ou les 
patients doivent s’adresser lorsque leur pays ne 
dispose pas d’une telle expertise. Plusieurs d’en- 
tre eux sont bases en France, comme le Reseau 
europeen des porphyries (Epnet) coordonne par le 
Pr Jean-Charles Deybach a I’hopital Louis- 
Mourier (AP-HP), ou encore celui 
consacre aux maladies dermatolo- 
giques genetiques (Together Against 
Genodermatoses [TAG]), heberge 
par la Fondation Rene-Touraine 
(Paris 10 e ). 

Le point noir de I’acces 
aux medicaments 

Si la connaissance se diffuse de 
mieux en mieux en Europe, I’acces 
de tous les patients aux medica- 
ments rares et chers demeure une 
preoccupation centrale. L’associa- 
tion europeenne de patients Euror- 
dis a mene en 201 0 une enquete 
dans 1 0 Etats membres, revelant la 
complexity des procedures de mise 
sur le marche des medicaments 
orphelins et la diversity des pra- 
tiques tarifaires et des faux de 
remboursement. Tandis que les 
malades en France, aux Pays-Bas 
et au Danemark beneficient d’un large acces a la 
soixantaine de produits autorises en Europe, les 
patients espagnols, roumains et grecs disposent 
dans leur pays de moins d’un tiers de cette phar- 
macopee. Avec une constante : plus la maladie est 
rare, moins la probability d’acceder au medica- 
ment approprie est elevee. • C.H. 

Plus d’information sur Taction europeenne : 
http ://ec . e u ropa. e u/h ealth/rare_d iseases/pol icy/ 
index_fr.htm 




Centres nationaux d'expertise officiellement designes 
Centres regionaux d’expertise 
Centres d’expertise non designes ou autodesignes 
Plan d’elaboration d’une procedure de designation 

Les centres d'expertise maladies rares en Europe (Rapport 2011 du Comite d'experts 
Maladies rares de I'Union Europeenne [EUCERD]). 
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